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INTRODUGAO:

A acidemia metilmalénica (AMM) isolada
é uma doenca genética rara de heranga
autossémica recessiva, com prevaléncia
estimada de 1,14 por 100.000 nascidos
vivos. Ela causa a acumulagao de acido
metilmaldnico no sangue e urina devido
a falha na conversao de metilmalonil-
CoA em succinil-CoA, resultando em
deficiéncia enzimatica.

DESCRIGAO DO CASO:

Crianca de 1 ano e 1 més, sexo feminino,
nasceu de pais nao consanguineos. Seu
peso € 7,2 kg e altura 70 cm. Esta com
baixo peso e baixa estatura na UTI
pediatrica desde julho de 2024. Exames
mostram C3 elevado, amoénia alta e
acidos organicos na urina, com presencga
elevada de Acido metilmalonico = 3.821,0
mmol/mol de creatinina e presenca de
acido 2-metilcitrico (nao quantificado).. A
meédica geneticista prescreveu
cobalamina, acido carglumico e
levocarnitina. A nutricionista iniciou uma
dieta de emergéncia, seguindo diretrizes
de 2021, com prescricao de 15% CHO,
5% LIP e 1,05 kcal/kg por até 48 horas,
aumentando gradualmente a proteina.

Todos os direitos reservados a : Manoli, ., Sloan, J. L., & Venditti, C.
P. (2022). Figura 1. [Caminho principal da conversao...]. Universidade
de Washington, Seattle.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

A AMM pode apresentar sintomas
agudos, cronicos ou intermitentes, que
muitas vezes podem agravar ou até
mesmo ocorrer pela primeira vez apos
um evento “gatilno” em que os sintomas
incluem vomitos, perda de peso,
hipoglicemia, deterioragao neurologica
com hipotonia, irritabilidade e letargia
eventualmente levando ao coma. Esta
apresentacao clinica pode ser
acompanhada pelos achados
bioquimicos de acidose metabdlica,
cetose, hiperlactatemia e
hiperamonemia. Assim que o diagnostico
de AMM é suspeito, condutas especificas
devem ser iniciadas e o paciente deve
ser manejado por uma equipe
multiprofissional com experiéncia em
Erros Inatos do Metabolismo (EIM).
Conclusao: O reconhecimento precoce a
partir de exames bioquimicos e 0 manejo
nutricional adequado foi fundamental
para estabilizacao clinica da paciente. O
grande desafio € preparar os
profissionais para a suspeita de um EIM,
pois o tratamento adequado depende da
investigacao e do diagnostico, quando o
medico reconhece o quadro clinico
sugestivo, o que pode ser desafiador, ja
gue muitos dos sinais clinicos sao
inespecificos.
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